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  ﻣﻘﺪﻣﻪ
 ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮهﺪه ــﻛﻨﻨ ﺰﻫﺮ ﻧﻮع ﺟﻬﺶ در ژن ﺳﻨﺘ    
ﻦ ﻛﻪ ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ ﺟﺎﺑﺠﺎﻳﻲ ﻳﻚ ﻳﺎ ﭼﻨﺪ اﺳﻴﺪآﻣﻴﻨﻪ در ــﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴ
 .ﻫﺎﺳﺖ  ﻋﺎﻣﻞ اﻳﺠﺎد ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ،ﺷﻮد زﻧﺠﻴﺮه ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﻣﻲ
  ﻫﺎي  ﻦ ﺑﻪ ﮔﺮوهـﻠﻮﺑﻴ از ﻟﺤﺎظ ﻋﻤﻠﻜﺮد ﻫﻤﻮﮔﺎـﻫ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ
  :ﺷﻮﻧﺪ ﻣﺨﺘﻠﻒ ﺗﻘﺴﻴﻢ ﻣﻲ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
ﻼﺋﻢ ﮔﺮوﻫﻲ از آﻧﻬﺎ داراي ﻋﻤﻠﻜﺮد ﻃﺒﻴﻌﻲ ﺑﻮده و ﻓﺎﻗﺪ ﻋ    ـ 
  .ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﻫﺴﺘﻨﺪ
و ﮔﺮوﻫﻲ ( S ﻣﺎﻧﻨﺪ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ) ﻧﻤﻮدهﮔﺮوﻫﻲ اﻳﺠﺎد ﭘﻠﻴﻤﺮ    ـ 
اﻳﺠﺎد ، ﻋﺎﻣﻞ (Cﻣﺎﻧﻨﺪ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ )ﺑﺎ ﺗﺸﻜﻴﻞ ﻛﺮﻳﺴﺘﺎل
  (2 و1).ﺑﺎﺷﻨﺪ  ﻣﻲﻫﻤﻮﻟﻴﺘﻴﻚﻫﺎي وﺳﻴﻊ  ﺧﻮﻧﻲ ﻛﻢ
  
  
  
  
  
 ﭼﻜﻴﺪه
در ﻣـﻮاﻗﻌﻲ ﻛـﻪ . آﻳﻨـﺪ ﻫﺎي ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑﻮﺟﻮد ﻣـﻲ ﻫﺎ در اﺛﺮ ﻧﻘﺺ در ژن ﺳﻨﺘﺰ ﻛﻨﻨﺪه زﻧﺠﻴﺮه  ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ: زﻣﻴﻨﻪ و ﻫﺪف     
ﻴـﻚ  ﺑـﺮاي ﺗﻔﻜ ،ﻫﺎي آﻟﻔﺎ ﻳﺎ ﺑﺘﺎ ﺑﺼﻮرﺗﻲ ﺑﺎﺷﺪ ﻛﻪ ﺗﻐﻴﻴـﺮ ﺑـﺎر اﻟﻜﺘﺮﻳﻜـﻲ ﻫﻤﻮﮔﻠـﻮﺑﻴﻦ ﻣﺤـﺴﻮس ﻧﺒﺎﺷـﺪ ﻣﻮﺗﺎﺳﻴﻮن در ژن زﻧﺠﻴﺮه 
ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮه ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑـﻪ روش  ﺗﺸﺨﻴﺺ وارﻳﺎن ، ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻫﺪف از اﻧﺠﺎم اﻳﻦ . ﺗﻮان از ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﺑﻬﺮه ﺟﺴﺖ  ﻣﻲ
  .ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﺑﻮد و از اﻳﻦ ﻟﺤﺎظ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺑﺮاي ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ژﻧﻲ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ زﻧﺠﻴﺮه ﺧﺎص آﻣﺎده ﺷﺪ
ﻛـﻪ داراي ﺣـﺪاﻗﻞ ﻳـﻚ ﻫﻤﻮﮔﻠـﻮﺑﻴﻦ ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌـﻲ ﺑﻮدﻧـﺪ،   ﻣﻮرد 02، ﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ در اﻳ . ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ از ﻧﻮع ﺗﻮﺻﻴﻔﻲ ﺑﻮد :     روش ﺑﺮرﺳﻲ 
، (tnuoc doolb lleC=CBC)ﻬﺎي ﺧـﻮﻧﻲ ﻟﻫـﺎ آزﻣﺎﻳـﺸﺎت ﺷـﻤﺎرش ﻛﺎﻣـﻞ ﺳـﻠﻮ روي ﻧﻤﻮﻧـﻪ  ﺑـﺮ . ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻗـﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨـﺪ 
،  Sﻤﻮﮔﻠـﻮﺑﻴﻦ ﻴـﺪ ﻫ ﻳ، اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﺑﺮ روي اﺳﺘﺎت ﺳﻠﻮﻟﺰ و ﺳﻴﺘﺮات آﮔﺎر و ﺗﺴﺖ ﺣﻼﻟﻴﺖ ﺑـﺮاي ﺗﺎ F و 2A ﮔﻴﺮي ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ  اﻧﺪازه
ﺑـﺮاي ﺗﺠﺰﻳـﻪ و ﺗﺤﻠﻴـﻞ آﻣـﺎري از .  ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﺻﻮرت ﮔﺮﻓـﺖ ،ﻫﺎاﻧﺠﺎم ﮔﺮدﻳﺪ و در ﻣﺮﺣﻠﻪ ﭘﺎﻳﺎﻧﻲ روي ﻧﻤﻮﻧﻪ 
   .  اﺳﺘﻔﺎده ﮔﺮدﻳﺪSSPS(41 noisrev)اﻓﺰار  ﻧﺮم
 زﻣـﺮه ﻫـﻴﭻ ﻳـﻚ از  ﻣﻮرد داراي اﻟﮕﻮي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزي ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ ﺑﻮدﻧـﺪ ﻛـﻪ در 02 ﻫﺮ ،ﻃﺒﻖ روﺷﻬﺎي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزي : ﻫﺎ ﻳﺎﻓﺘﻪ    
 ،ﺑﻌـﺪ از اﻧﺠـﺎم ﻛﺮوﻣـﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﻛﺮﺑﻮﻛـﺴﻲ ﻣﺘﻴـﻞ ﺳـﻠﻮﻟﺰ . ﺷـﻮﻧﺪ ﺑﻨﺪي ﻧﻤـﻲ  ﻃﺒﻘﻪ G و D، S، Cﻫﺎي ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ اﻧﻮاع ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ 
 ﺑﺘـﺎ دﭼـﺎر  زﻧﺠﻴـﺮ  ﻣﻮرد، ﻫﻢ در زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ و ﻫﻢ در 2  در زﻧﺠﻴﺮه ﺑﺘﺎ و ، ﻣﻮرد 3زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ،   در ، ﻣﻮرد 51ﻣﺸﺨﺺ ﮔﺮدﻳﺪ ﻛﻪ 
  .اﻧﺪ اﺧﺘﻼل ﺑﻮده
ﺑﺘـﺎ اﺳـﺖ و  ﻫـﺎي ﺟﻬـﺶ ﻳﺎﻓﺘـﻪ آﻟﻔـﺎ و ﺑﺮ ﻃﺒﻖ ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺑﺪﺳﺖ آﻣﺪه، روش ﻣﻮرد اﺳﺘﻔﺎده ﻗﺎدر ﺑﻪ ﺗﻔﻜﻴـﻚ زﻧﺠﻴـﺮه : ﮔﻴﺮي ﻧﺘﻴﺠﻪ    
در ﺿﻤﻦ ﺟﻬﺖ ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي از ﺑـﺮوز ﻣـﻮارد .  ﻣﺆﺛﺮ ﺑﺎﺷﺪ ANDﺗﻮاﻧﺪ در ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﻄﻌﻲ ﻋﺎرﺿﻪ ﺑﻮﺳﻴﻠﻪ ﺗﻌﻴﻴﻦ ردﻳﻒ ﺑﺎزﻫﺎي  ﻣﻲ
ﺗـﻮاﻧﻴﻢ ﺑـﺎ  ﻣـﻲ ،ﺗﻮاﻧﺪ ﻣﻮﺟﺐ ﺑﺮوز ﻋﻼﻳﻢ ﺷﺪﻳﺪ ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﮔﺮدد ﺑﻌﻀﻲ ﻣﻮاﻗﻊ ﻣﻲ ﻫﺎ ﻛﻪ در ﺟﺪﻳﺪ ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺗﻮأم ﺑﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ 
   .ﻫﺎ، ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﻧﻤﺎﺋﻴﻢ  اﻓﺮاد را از ﻧﻈﺮ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ،اﺳﺘﻔﺎده از اﻳﻦ روش
             
  ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮه ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ وارﻳﺎن – 3      ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ– 2    ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ – 1:    ﻫﺎ ﻛﻠﻴﺪواژه
                 
ﺷـﻬﻴﻦ ﺑـﻲ اي از ﭘﺎﻳﺎن ﻧﺎﻣﻪ ﺧﺎﻧﻢ ﻓﺎﻃﻤﻪ ﻣﻌﻴﻨﻲ ﻋﻠﻴﺸﺎه در ﻣﻘﻄﻊ ﻛﺎرﺷﻨﺎﺳﻲ ارﺷﺪ ﺑﻪ راﻫﻨﻤﺎﻳﻲ ﺧﺎﻧﻢ دﻛﺘﺮ ﻻدن ﺣﺴﻴﻨﻲ ﮔﻮﻫﺮي و ﻣﺸﺎوره ﺧـﺎﻧﻢ دﻛﺘـﺮ ﺑـﻲ اﻳﻦ ﻣﻘﺎﻟﻪ ﺧﻼﺻﻪ 
 .ﺷﻤﺴﻴﺎن ﻣﻲ ﺑﺎﺷﺪ
  .ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ ـ درﻣﺎﻧﻲ اﻳﺮان، ﺗﻬﺮان، اﻳﺮانداﻧﺸﺠﻮي ﻛﺎرﺷﻨﺎﺳﻲ ارﺷﺪ ﺑﻴﻮﺷﻴﻤﻲ ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ، داﻧﺸﻜﺪه ﭘﺰﺷﻜﻲ، داﻧﺸﮕﺎه ( I
 ﺑﻴﻮﺷﻴﻤﻲ ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ، ﮔﺮوه ﺑﻴﻮﺷﻴﻤﻲ، ﻣﺮﻛﺰ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت ﺳﻠﻮﻟﻲ و ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ، داﻧﺸﻜﺪه ﭘﻴﺮاﭘﺰﺷﻜﻲ، ﺗﻘﺎﻃﻊ ﺑﺰرﮔﺮاه ﺷﻬﻴﺪ ﻫﻤﺖ و ﭼﻤﺮان، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠـﻮم ﭘﺰﺷـﻜﻲ و DhPاﺳﺘﺎد و ( II
  (.ﺆولﻣﺆﻟﻒ ﻣﺴ*)ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ ـ درﻣﺎﻧﻲ اﻳﺮان، ﺗﻬﺮان، اﻳﺮان
  .، ﺗﻬﺮان، اﻳﺮانﺷﻬﻴﺪ ﺑﻬﺸﺘﻲﻫﺎي ﺧﻮن ﻛﻮدﻛﺎن، ﺑﻴﻤﺎرﺳﺘﺎن ﻣﻔﻴﺪ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ ـ درﻣﺎﻧﻲ  ﺗﺨﺼﺺ ﺑﻴﻤﺎري اﺳﺘﺎدﻳﺎر و ﻓﻮق( III
  .ن، ﺗﻬﺮان، اﻳﺮانﻮﻫﺎ، ﭘﺎﻳﮕﺎه اﻧﺘﻘﺎل ﺧ ﻛﺎرﺷﻨﺎس ﻋﻠﻮم آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎﻫﻲ، آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎه ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ و ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ( VI
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ﻫﺎي ﻃﺒﻴﻌﻲ و  ﺗﻌﻴﻴﻦ ﻛﻤﻲ ﮔﻮﻧﻪﺗﺸﺨﻴﺺ ﺻﺤﻴﺢ و     
. ﻫﻤﻴﺖ زﻳﺎدي دارد از ﻧﻈﺮ ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ا،ﻫﺎ ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ  ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ
اﻏﻠﺐ در F  و 2Aﻫﺎي ﻃﺒﻴﻌﻲ ﻧﻈﺮ ﺑﻪ اﻳﻨﻜﻪ ﻣﻴﺰان ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ
، ﻛﻨﺪ ﻣﻲﻼ ﺑﻪ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ و ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ ﺗﻐﻴﻴﺮ ـﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘ
 ﺟﻬﺖ ﺗﺸﺨﻴﺺ اﻳﻦ ﺗﻮاﻧﺪ ﻣﻲﻫﺎ  ﺗﻌﻴﻴﻦ ﻣﻘﺪار اﻳﻦ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ
   (3).ﺑﻴﻤﺎران ﻣﻔﻴﺪ واﻗﻊ ﺷﻮد
 ،(llarehtaeW) ودرالﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اﻧﺠﺎم ﮔﺮﻓﺘﻪ ﺗﻮﺳﻂ    
ﻧﺸﺎن داده ( inocnoC)ﻛﺎﻧﻜﻨﻲ و( niaB)ﺑﺎﻳﻦ، (ginnoH)ﻧﻴﮓﻫﺎ
ﻫﺎي  زﻧﺠﻴﺮهﻪ ﻣﻮﺗﺎﺳﻴﻮن در ژن ــﻲ ﻛــاﺳﺖ ﻛﻪ در ﻣﻮاﻗﻌ
 اﻟﻜﺘﺮﻳﻜﻲ ﺼﻮرﺗﻲ اﻧﺠﺎم ﮔﻴﺮد ﻛﻪ ﺗﻐﻴﻴﺮ ﺑﺎرآﻟﻔﺎ ﻳﺎ ﺑﺘﺎ، ﺑ
ﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒ  ﻧﺘﻮان وارﻳﺎن) ﺪﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﻣﺤﺴﻮس ﻧﺒﺎﺷ
  ﺗﻔﻜﻴﻚﻬﺎي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزيﺷ ﺑﻪ روﮋﮔﻲ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ را ﺑﺎ اﻳﻦ وﻳ
ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﺑﻬﺮه  ﺗﻮان از ، ﻣﻲ(ﻧﻤﻮد
ﻪ روي ﻜﺮ اﻳﻨ ﺑﻪ اﻳﻦ ﺗﺮﺗﻴﺐ ﻣﺤﻞ اﺧﺘﻼل، از ﻧﻈ(4-7).ﺟﺴﺖ
ﮔﺮدد، ﺳﭙﺲ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺑﺮاي   ﻣﺸﺨﺺ ﻣﻲ،ﺮه آﻟﻔﺎ ﻳﺎ ﺑﺘﺎ ﺑﺎﺷﺪـزﻧﺠﻴ
  (4).ﺷﻮد ﺎده ﻣﻲـژن ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ زﻧﺠﻴﺮه ﺧﺎص آﻣﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ 
ﺗﻮان  ﻣﻲﺗﻮان ژن ﻣﻌﻴﻮب را اﺻﻼح ﻛﺮد وﻟﻲ  اﮔﺮ ﭼﻪ ﻧﻤﻲ      
 و اﻳﻦ  ﻧﻤﻮد را ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮيﻫﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲﻧﺎﻗﻠﻴﻦ ﺳﺎﻟﻢ اﻳﻦ 
ﺗﻮﻟﺪ ﻛﻮدﻛﺎن ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻣﻮﺿﻮع از ﻟﺤﺎظ ﭘﻴﺸﮕﻴﺮي از 
 (4 و3). ﺣﺎﺋﺰ اﻫﻤﻴﺖ اﺳﺖ، ﺑﺎ ﻋﻮارض ﺷﺪﻳﺪﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ
ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮه   ﺟﺪاﺳﺎزي وارﻳﺎنﻣﻄﺎﻟﻌﻪﻫﺪف از اﻧﺠﺎم اﻳﻦ 
ﻴﻦ ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑﻪ روش ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ و ﺗﻌﻴ
  .زﻧﺠﻴﺮه دﭼﺎر اﺧﺘﻼل ﺑﻮد
  
  روش ﺑﺮرﺳﻲ
ﺑﻴﻤﺎر ﻛﻪ ﺣﺪاﻗﻞ  211، در اﻳﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ ﻛﻪ از ﻧﻮع ﺗﺠﺮﺑﻲ ﺑﻮد    
 داراي ﻳﻚ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ ﺑﻮدﻧﺪ، ﺑﺪون ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺳﻦ و
  . ﺟﻨﺲ ﻣﻮرد ﺑﺮرﺳﻲ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻨﺪ
 doolb lleC)CBCﻫﺎ آزﻣﺎﻳﺶ  ﺘﺪا ﺑﺮ روي ﺗﻤﺎﻣﻲ ﻧﻤﻮﻧﻪاﺑ
 ﺑﻪ ، آﻧﻬﺎ2A ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺳﭙﺲ درﺻﺪ .ﺪ اﻧﺠﺎم ﮔﺮدﻳ(tnuoc
ﻴﻞ روش ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ژل دي اﺗ
و درﺻﺪ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ( 25-ED)25آﻣﻴﻨﻮ اﺗﻴﻞ ﺳﻠﻮﻟﺰ ﺑﺎ ﺷﻤﺎره 
. ﮔﻴﺮي ﺷﺪ اﻧﺪازهﺑﻪ روش ﻣﻘﺎوﻣﺖ ﻧﺴﺒﺖ ﺑﻪ ﻗﻠﻴﺎﺋﻲ ، F
اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﺑﺮ روي اﺳﺘﺎت ﺳﻠﻮﻟﺰ و ﺳﻴﺘﺮات آﮔﺎر و ﺗﺴﺖ 
ﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺑ (8). اﻧﺠﺎم ﮔﺮدﻳﺪ،Sﻴﺪ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺄﻳﺗﺣﻼﻟﻴﺖ ﺑﺮاي 
 ﻣﻮرد 02ﺳﻴﺘﺮات آﮔﺎر،  اﻟﮕﻮي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزي اﺳﺘﺎت ﺳﻠﻮﻟﺰ و
ﻫﺎي   در زﻣﺮه ﻫﻴﭻ ﻛﺪام از ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ، ﻧﻤﻮﻧﻪ اوﻟﻴﻪ211از 
 02ﺪ، ﻛﻪ ﺑﺮ روي اﻳﻦ ـﺮﻓﺘﻨــﺮار ﻧﮕــﻗ Gو  D، C، S ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ
  ﺰــﻮﻟــﻞ ﺳﻠـﻮﻛﺴﻲ ﻣﺘﻴــﺮﺑـ ﻛﻲــﺮاﻓـﻮﮔــﺎﺗــﺮوﻣــﻮرد، ﻛــﻣ
 اﻳﻦ روش .اﻧﺠﺎم ﺷﺪ CMC=esolullec lyhtem yxobraC ()
 ، ﺑﺎ اﻳﻦ وﺟﻮد؛ﻧﻬﺎﻳﺖ ﻣﻌﺘﺒﺮ اﺳﺖ و ﻗﺎﺑﻠﻴﺖ ﺗﻜﺮارﭘﺬﻳﺮي دارد ﺑﻲ
 2در ﺣﺪود )روش ﭘﺮزﺣﻤﺘﻲ اﺳﺖ و زﻣﺎن زﻳﺎدي ﻻزم دارد،
  (01و 9).(وﻗﺖ ﻻزم اﺳﺖ روز ﻛﺎﻣﻞ ﺑﺮاي آﻧﺎﻟﻴﺰ
  : ﻋﺒﺎرﺗﻨﺪ ازﻣﻮاد و وﺳﺎﻳﻞ ﻻزم
  (2008-amgiS)آﻟﻔﺎﺳﻠﻮﻟﺰ    ـ 
 (055-S amgiS)ﺳﻠﻮﻟﺰ ﻣﻴﻜﺮوﻛﺮﻳﺴﺘﺎﻟﻴﻦ ـ    
 ﻣﺨﻠﻮط اﺳﻴﺪ و اﺳﺘﻦ    ـ 
 اﺗﺮ    ـ 
  (CMC32 )32ﻛﺮﺑﻮﻛﺴﻲ ﻣﺘﻴﻞ ﺳﻠﻮﻟﺰ     ـ 
 (reffuB gnortS)ﺑﺎﻓﺮ ﻓﺴﻔﺎت ﺑﺎ ﻗﺪرت ﻳﻮﻧﻲ ﭘﺎﺋﻴﻦ    ـ 
 (reffuB kaeW)ﺑﺎﻓﺮ ﻓﺴﻔﺎت ﺑﺎ ﻗﺪرت ﻳﻮﻧﻲ ﺑﺎﻻ    ـ 
  دﺳﺘﮕﺎه ﻓﺮاﻛﺸﻦ ﻛﻮﻟﻜﺘﻮر    ـ 
 : ح زﻳﺮ اﺳﺖ    ﻣﺮاﺣﻞ آزﻣﺎﻳﺶ ﺑﻪ ﺷﺮ
  ( ﻫﭙﺎرﻳﻨﻪ)ﺗﻬﻴﻪ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺧﻮن ﺗﺎم     ـ 
 درﺟﻪ 4 در ﺣﺮارت 0052ﻫﺎ در دور  ﺳﺎﻧﺘﺮﻳﻔﻮژ ﻧﻤﻮﻧﻪ    ـ 
   و ﺟﺪاﺳﺎزي ﭘﻼﺳﻤﺎﮔﺮاد ﺳﺎﻧﺘﻲ
ﻫﺎ ﺑﻮﺳﻴﻠﻪ ﻓﻴﻠﺘﺮاﺳﻴﻮن از  ﭘﻼﻛﺖ ﻫﺎي ﺳﻔﻴﺪ و ﺣﺬف ﮔﻠﺒﻮل    ـ 
ﺳﻠﻮﻟﺰ  و( 2008-amgiS)ﺳﺘﻮن ﺣﺎوي ﻣﺨﻠﻮط آﻟﻔﺎﺳﻠﻮﻟﺰ
  (055-S amgiS)ﻣﻴﻜﺮوﻛﺮﻳﺴﺘﺎﻟﻴﻦ
ﻫﺎي ﻗﺮﻣﺰ ﺧﺎرج ﺷﺪه از ﺳﺘﻮن در ﺳﻪ  ﺷﺴﺘﺸﻮي ﮔﻠﺒﻮل    ـ 
 ﻣﺤﻠﻮل ﻛﺮﺑﺲ رﻳﻨﮕﺮﻓﺴﻔﺎت  ﺳﺮم ﻓﻴﺰﻳﻮﻟﻮژي وﻧﻮﺑﺖ ﺑﺎ
  ( etahpsohp regniR sberK=PRK)
  اﺳﺘﻦ و اﺗﺮ،  اﺳﻴﺪﻫﺎي ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑﻪ وﺳﻴﻠﻪ زﻧﺠﻴﺮهﻮب ـرﺳ    ـ 
ﻫﺎ ﺑﻪ روش ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ  ﻴﺮهﺟﺪاﺳﺎزي زﻧﺠ    ـ 
  ﻳﻮﻧﻲﺷﻴﺐ ﻗﺪرت  ﻛﺎﺗﻴﻮﻧﻲ و
ﺳﺘﻮن ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺑﻪ  ،ﻫﺎ زﻧﺠﻴﺮهﺟﻬﺖ ﺟﺪاﺳﺎزي     
ﻟﻴﺘﺮ ﺑﺎﻓﺮ  ﻣﻴﻠﻲ 03 ﮔﺮم در 2) CMC32 از رزﻳﻦ ،1×03اﺑﻌﺎد
  ﻣﻮﻻر و8ﻣﻮل در اوره  ﻣﻴﻠﻲ 7 :ﻓﺴﻔﺎت ﺿﻌﻴﻒ
ﮔﺬاري  ﭘﺲ از ﻧﻤﻮﻧﻪ. آﻣﺎده ﺷﺪ  ﭘﺮ و،(ﺗﺮﻳﺘﻮلﻮﺗﻴ دي
ﺟﺬب آن ﺗﻮﺳﻂ  و( ﮔﺮم در ﺑﺎﻓﺮ ﺿﻌﻴﻒ ﻲ ﻣﻴﻠ02)زﻧﺠﻴﺮه
 ﺑﺼﻮرت ﺷﻴﺐ ﻗﺪرت ﻳﻮﻧﻲ ﺑﺎ( noitulE)ﻦاﻟﻮﺷﺳﺘﻮن، ﻋﻤﻞ 
 002  و53.6=Hpﻟﻴﺘﺮ ﺑﺎﻓﺮ ﺑﺎ ﻗﺪرت ﻳﻮﻧﻲ ﭘﺎﻳﻴﻦ ﺑﺎ   ﻣﻴﻠﻲ002
 ﻣﻴﻠﻲ ﻣﻮل 63/4)54.6=Hpﻟﻴﺘﺮ ﺑﺎﻓﺮ ﺑﺎ ﻗﺪرت ﻳﻮﻧﻲ ﺑﺎﻻ ﺑﺎ  ﻣﻴﻠﻲ
و ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از (  ﻣﻮﻻرودي ﺗﻴﻮﺗﺮﻳﺘﻮل8ﺎت در اوره ﺑﺎﻓﺮ ﻓﺴﻔ
  ﻓﺎﻃﻤﻪ ﻣﻌﻴﻨﻲ ﻋﻠﻴﺸﺎه و ﻫﻤﻜﺎران                                                              ﻫﺎي ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑﻪ روش ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﺟﺪاﺳﺎزي زﻧﺠﻴﺮه
951     ﻣﺠﻠﻪ داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ اﻳﺮان                                                                                                7831 ﺗﺎﺑﺴﺘﺎن/ 95ﺷﻤﺎره / دﻫﻢﭘﺎﻧﺰدوره 
اﻧﺠﺎم دﺳﺘﮕﺎه ﻓﺮاﻛﺸﻦ ﻛﻮﻟﻜﺘﻮر ﻣﺘﺼﻞ ﺑﻪ رﻛﻮردر 
  (8).( ﺳﺎﻋﺖ71ن ﺗﻘﺮﻳﺒﻲزﻣﺎ)ﮔﺮدﻳﺪ
 اﻳﻦ روش (= noitairav tneiciffeoc )VC ﻳﺐ ﺗﻐﻴﻴﺮاتﺿﺮ
 و از ﻧﻈﺮ ﺣﺴﺎﺳﻴﺖ، ﺣﺪاﻗﻞ ﻣﻘﺪاري از (8)ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ% 3/8ﺑﺮاﺑﺮ 
ﺗﻮان  ﻛﻪ ﺟﻬﺖ ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﻣﻲﭘﻮدر زﻧﺠﻴﺮه 
 ذﻛﺮ اﺳﺖ ﻛﻪ  ﻻزم ﺑﻪ.ﺑﺎﺷﺪ ﮔﺮم ﻣﻲ  ﻣﻴﻠﻲ5-01اﺳﺘﻔﺎده ﻛﺮد، 
ﻣﻌﺮوف اﺳﺖ و  llarehtaeW-ggelC اﻳﻦ روش ﺑﻪ ﻧﺎم روش
 dloG،ﻫﺎي ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ  روش ﺑﺮاي ﺟﺪاﺳﺎزي زﻧﺠﻴﺮهاﻳﻦ
ز وﻳﮋﮔﻲ ﺧﺎﺻﻲ ﺟﻬﺖ  در ﻧﺘﻴﺠﻪ ا؛ﺷﻮد  ﻣﺤﺴﻮب ﻣﻲdradnats
 ﺑﺮ روي ﻳﻚ  ﺿﻤﻨﺎً(9).ﻫﺎ ﺑﺮﺧﻮردار اﺳﺖ ﺟﺪاﺳﺎزي زﻧﺠﻴﺮه
ﺗﺮﺗﻴﺐ ﺧﺮوج  ﺑﺎر آزﻣﺎﻳﺶ اﻧﺠﺎم ﮔﺮدﻳﺪ و 01ﻧﻤﻮﻧﻪ ﺳﺎﻟﻢ 
  ﺑﺎر4ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ . ﻫﻢ ﺑﻮد ﻣﺸﺎﺑﻪ ،ﻫﺎي آﻟﻔﺎ و ﺑﺘﺎ از ﺳﺘﻮن زﻧﺠﻴﺮه
 ﺳﻴﻜﻞ ﺳﻞ  ﻳﻚ ﺑﻴﻤﺎرβS و βAﻫﺎي  ﺗﺮﺗﻴﺐ ﺧﺮوج زﻧﺠﻴﺮه
ﺑﺎ اﻓﺮاد ﺳﺎﻟﻢ و ﺑﻴﻤﺎران ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﮔﺮدﻳﺪ و ( SAbH)ﻫﺘﺮوزﻳﮕﻮت
      .ﻧﺘﺎﻳﺞ از ﻧﻈﺮ درﺳﺘﻲ ﻣﻮرد ﻗﺒﻮل ﺑﻮد
 SSPS (41 noisreV)ﺗﺤﻠﻴﻞ آﻣﺎري از ﻧﺮم اﻓﺰار ﺑﺮاي ﺗﺠﺰﻳﻪ و
  .اﺳﺘﻔﺎده ﮔﺮدﻳﺪ
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  ﻫﺎ ﻳﺎﻓﺘﻪ
ﺑﺮاي ﺑﺮرﺳﻲ ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ و ﻧﻴﺰ ﻳﺎﻓﺘﻦ     
 ﻫﺎي ﻏﻴﺮ ﻃﺒﻴﻌﻲ در آﻧﻬﺎ و ﻧﻬﺎﻳﺘﺎً ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ و ﻳﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ
 ﺑﻴﻤﺎران ﻣﺸﻜﻮك و  ﺑﺮ رويدﺳﺘﻴﺎﺑﻲ ﺑﻪ ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﻄﻌﻲ،
 آزﻣﺎﻳﺶ ،ﻫﺎ  ﺑﻪ آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎه(ﻣﺘﻌﺎﻗﺐ ﻣﻌﺎﻳﻨﻪ ﭘﺰﺷﻚ)ارﺳﺎﻟﻲ
ران، ﺮ روي اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎﺑوﻟﻴﻦ ﺑﺮرﺳﻲ ا. ﺻﻮرت ﮔﺮﻓﺖ CBC
ﻛﻪ ﺑﻮد  ي ﺧﻮﻧﻲﻫﺎ ﻛﺲﺑﺮرﺳﻲ اﻧﺪ ﻫﺎي ﻗﺮﻣﺰ و ﺷﻤﺎرش ﮔﻠﺒﻮل
 .ﻮدﻛﺎر ﺷﻤﺎرﻧﺪه ﺳﻠﻮﻟﻲ اﻧﺠﺎم ﮔﺮﻓﺖﻫﺎي ﺧ ﺗﻮﺳﻂ دﺳﺘﮕﺎه
 ﮔﺮم 21/69±1/97ﺮ ـﻦ ﺗﻮﺗﺎل ﺑﺮاﺑـﻣﻴﺎﻧﮕﻴﻦ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴ
 deR) CBR، %83/7±4/56، ﻫﻤﺎﺗﻮﻛﺮﻳﺖ ﺑﺮاﺑﺮ ﻟﻴﺘﺮ دﺳﻲدر
 naeM)VCM، 5/21x2101/L±0/55 ﺑﺮاﺑﺮ (llec doolb
 HCM،  ﻟﻴﺘﺮﻮ ﻓﻤﺘ67/24±8/74  ﺑﺮاﺑﺮ(emulov ralucsuproc
 52/74±3/77 ﺑﺮاﺑﺮ (nibolgomeh rallucsuproc naeM)
 > VCM08 ﻣﻮرد داراي 9ﻻزم ﺑﻪ ذﻛﺮ اﺳﺖ ﻛﻪ . ﺑﻮدﭘﻴﻜﻮﮔﺮم 
   .(1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره ) ﺑﻮدﻧﺪ>HCM72و
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  ر اﺳﺘﺎت ﺳﻠﻮﻟﺰ و ﻧﻮع وارﻳﺎن زﻧﺠﻴﺮه ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ و درﺻﺪ ﺑﺎﻧﺪ ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ دF و 2AbHﻫﺎي ﺧﻮﻧﻲ و درﺻﺪ  اﻧﺪﻛﺲ -1ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  وارﻳﺎن زﻧﺠﻴﺮه  )%(ﺑﺎﻧﺪ ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ  )%(FbH  )%(2AbH  (gp)HCM  (lf)VCM *(2101/l)CBR  )%(tcH  (ld/g)bH  ردﻳﻒ
  α  02/9  -  0/5  62/2  97/6  4/7  73/4  21/3  1
  "  61/5  - *21  92  48/6  5/25  64/7  61  2
  "  42/3  -  2/8  92  48/9  5/63  54/7  51/6  3
  "  08/4  1/8 *3/8  81  95/2  5/9  43/9  01/6  4
  "  02/3  0/7  1/5  92/5  48/4  4/57  04/1  41  5
  "  12/6  -  2/2  82/1  28/3  5/2  24/8  41/6  6
  "  03  -  2/52  62  18/8  4/93  53/6  11/4  7
  "  44/9  -  2/5  92/8  68/2  4/5  83/8  31/4  8
  "  03/5  1/3  2  42/8  57/6  5/98  44/5  41/6  9
  "  44/9  1/1  2/7  72  57/4  4/69  73/4  31/4  01
  "  32/3  -  2/1  42/4  87/1  5/97  54/2  41/1  11
  "  91/5  0/9  1/6  12/4  76/3  5/23  53/8  11/4  21
  "  81/3  0/8  2  22/3  66/1  5/7  73/7  21/7  31
  "  01/3  1/1 *5  81/7  26/9  5/55  43/9  01/4  41
  β و α  82  -  2/3  92/8  68/2  4/5  83/8  31/4  51
  "  44/1  - *31/8  52/6  37/6  5/49  34/7  51/2  61
  β  44/1  0/9  *01  72/5  08/1  4/74  03/8  21/3  71
  "  42/3  0/7  3/2  82/8  48/2  4/93  63/9  21/6  81
  "  11/4  1/1 *4  91/6  76/4  4/48  23/6  9/5  91
    44/2  - *7  42  86/6  4/19  33/7  11/8  02
   ﺑﻪ روش ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ 2Aﮔﻴﺮي ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ  ﻣﻤﻜﻦ اﺳﺖ در اﻧﺪازه2Aﻫﺎ ﺑﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦﻧﺰدﻳﻚ ﺑﻮدن ﺟﻤﻊ ﺟﺒﺮي ﺑﺎر اﻳﻦ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ*
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 اﻟﮕﻮي ، ﻣﻮرد02 ﻫﺮ ،ﻬﺎي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزيروﺷ ﻃﺒﻖ    
ﻃﺒﻴﻌﻲ داﺷﺘﻨﺪ ﻛﻪ در زﻣﺮه ﻫﻴﭻ ﻳﻚ از اﻧﻮاع اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزي ﻏﻴﺮ
ﺑﻨﺪي  ﻃﺒﻘﻪ Gو  D، S، C ﻲـﻫﺎي ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌ ﻦﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴ
 داراي ﻫﺎ  ﻫﻤﻪ ﻧﻤﻮﻧﻪ، در اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز اﺳﺘﺎت ﺳﻠﻮﻟﺰ.ﺷﻮﻧﺪ ﻧﻤﻲ
و در روي ﺳﻴﺘﺮات  G و D، Sﻃﺒﻴﻌﻲ در ﺣﺪود ﻣﻨﻄﻘﻪ ﺑﺎﻧﺪ ﻏﻴﺮ
.  ﺑﻮدﻧﺪC  وS داراي ﺑﺎﻧﺪ ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ ﺑﻴﻦ ﻣﻨﻄﻘﻪ ،آﮔﺎر
 در اﻟﮕﻮي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزي ﺳﻴﺘﺮات آﮔﺎر 71 و61ﻣﻮردﻫﺎي 
 ﺷﻜﻞ)ﺑﻮدﻧﺪC  و Sو ﻳﻚ ﺑﺎﻧﺪ ﺑﻴﻦ  Sداراي ﻳﻚ ﺑﺎﻧﺪ در ﻣﻨﻄﻘﻪ 
  . (2 ﺷﻤﺎره  و ﺟﺪول1 ﺷﻤﺎره
     
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
 ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﻛﺮﺑﻮﻛﺴﻲ ﻣﺘﻴﻞ ﺳﻠﻮﻟﺰ اﻧﺠﺎم ،در ﻣﺮﺣﻠﻪ ﭘﺎﻳﺎﻧﻲ
ﭘﭙﺘﻴﺪي ﺑﺮ اﺳﺎس ﺑﺎر  ﻫﺎي ﭘﻠﻲ زﻧﺠﻴﺮهﮔﺮﻓﺖ، در اﻳﻦ روش 
، ﺳﺎﻟﻢﻫﺎي   در ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻛﻪﺷﻮﻧﺪ ﺑﻪ اﻳﻦ ﺗﺮﺗﻴﺐ ﺒﺖ آﻧﻬﺎ ﺟﺪا ﻣﻲﻣﺜ
زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ ﭼﻮن ﻧﺴﺒﺖ ﺑﻪ زﻧﺠﻴﺮه ﺑﺘﺎ داراي ﺑﺎر ﻣﺜﺒﺖ 
. ﮔﺮدد ﺎ اﻳﻦ روش دﻳﺮﺗﺮ از ﺳﺘﻮن ﺧﺎرج ﻣﻲ ﺑ،ﺗﺮي اﺳﺖ ﺑﻴﺶ
 ،ﭼﻨﺎﻧﻜﻪ ﻣﻮﺗﺎﺳﻴﻮﻧﻲ در ژن زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ ﻳﺎ ﺑﺘﺎ رخ داده ﺑﺎﺷﺪ
ﺠﻴﺮه ﻇﺎﻫﺮ اﺣﺘﻤﺎل دارد دو ﭘﻴﻚ در ﻣﺤﻞ ﻣﻨﺤﻨﻲ ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ زﻧ
      (9 و4).ﮔﺮدد
   
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  اﻟﮕﻮي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزي اﻳﻦ ﻣﻮارد در ﺳﻴﺘﺮات و اﺳﺘﺎت: ﺑﺎﻻ -1ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره
  در ﺳﻴﺘﺮات و اﺳﺘﺎت71 و 61 اﻟﮕﻮي اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزي ﻣﻮراد:                                                                  ﭘﺎﺋﻴﻦ
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ﻟﮕﻮي اﻣﺤﻞ ﺑﺎﻧﺪﻫﺎي ﻏﻴﺮﻃﺒﻴﻌﻲ ﺑﻴﻤﺎران ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ  -2ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 
  اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرزي
   اﺳﻴﺪي Hpﺳﻴﺘﺮات آﮔﺎر   ﻗﻠﻴﺎﻳﻲ Hpاﺳﺘﺎت ﺳﻠﻮﻟﺰ   *ﺑﻴﻤﺎران
 C و Sﺑﻴﻦ   S، D، Gﺑﺎﻧﺪ ﻣﻨﻄﺒﻖ ﺑﺮ   1-11
  C و Sﺑﻴﻦ  Sﺗﺮ از  ﻛﻤﻲ ﻋﻘﺐ  21-31
  C و Sﺑﻴﻦ  Sﻛﻤﻲ ﺟﻠﻮﺗﺮ از   41-51
و ﻳﻚ  Sﻳﻚ ﺑﺎﻧﺪ در ﻧﺎﺣﻴﻪ  Cو  Sﺑﺎﻧﺪ در   61-71
  C و Sﺑﺎﻧﺪ ﺑﻴﻦ 
  C و Sﺑﻴﻦ  S، D، Gروي   81-02
  1ﺑﻴﻤﺎران ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺟﺪول ﺷﻤﺎره *
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
ﺷﻮد ﻛﻪ  دﻳﺪه ﻣﻲ αAو  βAﻚ ـﺖ ﭘﻴــﻚ ﭘﺸــﻚ ﻛﻮﭼـﻳﻚ ﭘﻴ   
 اﺳﺖ αAو  βA ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮه ﻣﺸﺎﺑﻪ داراي ﺗﺮﻛﻴﺐ آﻣﻴﻨﻮاﺳﻴﺪي
 βA اﻣﺎ ﺗﻔﺎوﺗﺶ ﺑﺎ زﻧﺠﻴﺮه ﻣﻌﺮوف ﻫﺴﺘﻨﺪ،αerP و  βerPو ﺑﻪ 
از اﻧﺠﺎم ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ  ﺑﻌﺪ (9).ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﻧﺸﺪه اﺳﺖ αAو 
ﻫﺎي  ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻛﻪ ﻣﺸﺨﺺ ﮔﺮدﻳﺪ CMCﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﺑﺮ روي 
در ﻫﺮ دو زﻧﺠﻴﺮه ﺑﺘﺎ و  61-71ﻧﻤﻮﻧﻪ ، در زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ 1- 51
داراي ﻣﻮﺗﺎﺳﻴﻮن  روي زﻧﺠﻴﺮه ﺑﺘﺎ 81-02ﻫﺎي  ﻧﻤﻮﻧﻪ و آﻟﻔﺎ
 درﺻﺪ اﺧﺘﻼل 1  ﺷﻤﺎرهﻧﻤﻮدار .(2 ﺷﻤﺎره ﺷﻜﻞ)ﺑﺎﺷﻨﺪ ﻣﻲ
  .دﻫﺪ ﻫﺎ را در اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران ﻧﺸﺎن ﻣﻲ زﻧﺠﻴﺮه
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  
  اﻟﮕﻮي ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران-2ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره
 اﺧﺘﻼل در زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ( اﺧﺘﻼل در زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ و ﺑﺘﺎ، د( ﻫﺎي ﻃﺒﻴﻌﻲ، ج زﻧﺠﻴﺮه( اﺧﺘﻼل در زﻧﺠﻴﺮه ﺑﺘﺎ، ب( اﻟﻒ
  :اﻟﻒ
  
  
  :ب
  
  :ج
  
  
 :د
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%0
%01
%02
%03
%04
%05
%06
%07
%08
ﺁﻟﻔﺎ و ﺑﺘﺎ ﺑﺘﺎ ﺁﻟﻔﺎ
زﻧﺠﻴﺮﻩ دﭼﺎر اﺧﺘﻼل
ﺻѧѧѧﺪ
در
  
  ﻫﺎي اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران درﺻﺪ اﺧﺘﻼل در زﻧﺠﻴﺮه -1ﻧﻤﻮدار ﺷﻤﺎره 
  
  ﺑﺤﺚ
 ﺷﺎﻣﻞ ﻫﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ ﺑﺮاي ﺗﺸﺨﻴﺺ  ﻻزمتآزﻣﺎﻳﺸﺎ    
ﮔﻴﺮي درﺻﺪ  ﺧﻮﻧﻲ، اﻧﺪازهﻫﺎي  ﺲﻛ، ﺑﺮرﺳﻲ اﻧﺪCBC
 ﻗﻠﻴﺎﻳﻲ و Hpاﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ در ، F و 2Aﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ 
 diuqil ecnamrofrep hgiH)CLPHاﺳﻴﺪي و ﻳﺎ اﺳﺘﻔﺎده از 
 و ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﺑﺮاي (yhpargotamorhc
ﻜﺎرﮔﻴﺮي اﻧﻮاع روﺷﻬﺎي ﺑﻮﺑﻴﻦ و  ﮔﻠﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮهﺑﺮرﺳﻲ 
 ﺟﻬﺖ ﺗﻜﺜﻴﺮ ژن (noitcaer niahc esaramylop)RCP
 AND آﻟﻔﺎ ﻳﺎ ﺑﺘﺎ و در ﻧﻬﺎﻳﺖ ﺗﻌﻴﻴﻦ ﺗﻮاﻟﻲ ﺑﺎزﻫﺎي ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮه
  (11و 3، 1).ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲﺑﺮاي ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﻄﻌﻲ 
 داراي اﺧﺘﻼل 1-51ﻫﺎي ﺷﻤﺎره  ﺞ ﻧﺸﺎن داد ﻛﻪ ﻧﻤﻮﻧﻪﻧﺘﺎﻳ    
دﻳﺮﺗﺮ از زﻧﺠﻴﺮه  ﻛﻪﺑﺪﻳﻦ ﺳﺒﺐ )ﺑﺎﺷﻨﺪ در زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ ﻣﻲ
 71 و61ﻫﺎي ﺷﻤﺎره   ﻧﻤﻮﻧﻪ.(ﻃﺒﻴﻌﻲ از ﺳﺘﻮن ﺧﺎرج ﮔﺮدﻳﺪ
ﺎ داراي اﺧﺘﻼل در ﺑﺘﺎ ﻧﻴﺰ ﻋﻼوه ﺑﺮ اﺧﺘﻼل در زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔ
ﺶ ﺣﻼﻟﻴﺖ ــﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺣﺎﺻﻞ از آزﻣﺎﻳ .ﺑﻮدﻧﺪ
ﻲ و اﺳﻴﺪي، ــ ﻗﻠﻴﺎﻳHp اﻟﻜﺘﺮوﻓﻮرز در و Sﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ 
ﺑﻪ S  ﮔﻠﻮﺑﻴﻦﻫﻤﻮﺺ ﮔﺮدﻳﺪ ﻛﻪ اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎران داراي ــﻣﺸﺨ
 دﻳﮕﺮي ﻫﺴﺘﻨﺪ ﻛﻪ روي ﺳﻴﺘﺮات آﮔﺎر ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦﻫﻤﺮاه 
ﺣﻀﻮر اﻳﻦ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ در  .ﺷﻮد  دﻳﺪه ﻣﻲCﻧﺰدﻳﻚ ﻣﻨﻄﻘﻪ 
ﺑﻪ  2Aﮔﻴﺮي درﺻﺪ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ   در اﻧﺪازهCﻧﺰدﻳﻚ ﻣﻨﻄﻘﻪ 
ﻦ ــﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻫﻢ ﺑﺎر ﺑﻮدن اﻳ)ﮔﺬارد ﻣﻲ روش ﺳﺘﻮﻧﻲ ﺗﺄﺛﻴﺮ
 در 2A ﻣﻘﺪار ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ،2Aﻦ ــﻦ ﺑﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴــﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴ
 ﭘﺲ از ﺑﺮرﺳﻲ (.ﻳﺎﺑﺪ ﻫﺎ ﺑﻄﻮر ﻛﺎذب اﻓﺰاﻳﺶ ﻣﻲ اﻳﻦ ﻧﻤﻮﻧﻪ
 ﻣﺸﺨﺺ ﺷﺪ ﻛﻪ اﻳﻦ ،ﺑﺎ روش ﻓﻮق 81-02 ﻫﺎي ﺷﻤﺎره ﻧﻤﻮﻧﻪ
ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ در اﻳﻦ  .ﺑﺎﺷﻨﺪ ﻲﻣﻮارد داراي اﺧﺘﻼل در زﻧﺠﻴﺮه ﺑﺘﺎ ﻣ
 ﻛﻪ ﻳﻚ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻛﻨﻨﺪه 32از ﻛﺮﺑﻮﻛﺴﻲ ﻣﺘﻴﻞ ﺳﻠﻮﻟﺰ 
ﺿﻌﻴﻒ اﺳﺖ ﺑﻌﻨﻮان ﺗﻜﻨﻴﻚ ( regnahcxe noitaC)ﻛﺎﺗﻴﻮﻧﻲ
، 2ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره  .  اﺳﺘﻔﺎده ﺷﺪﻫﺎ زﻧﺠﻴﺮهاﺳﺎزي ﺟﺪ
  دﻳﺮﺗﺮ از در ﻣﻘﺎﻳﺴﻪ ﺑﺎ ﻧﻤﻮﻧﻪ ﻓﺮد ﺳﺎﻟﻢ،زﻧﺠﻴﺮه دﭼﺎر اﺧﺘﻼل،
 ﺷﺪه اﺳﺖ، اﻳﻦ اﻣﺮ ﻧﺸﺎﻧﺪﻫﻨﺪه  ﺳﺘﻮن ﺧﺎرجزﻧﺠﻴﺮه ﻃﺒﻴﻌﻲ از
 اﺳﻴﺪآﻣﻴﻨﻪ ،اﻳﻦ ﻣﻮﺿﻮع اﺳﺖ ﻛﻪ در زﻧﺠﻴﺮه دﭼﺎر اﺧﺘﻼل
ﻮﺑﻴﻦ ﮔﺮدﻳﺪه ﺟﺎﻳﮕﺰﻳﻦ ﺷﺪه، ﺳﺒﺐ اﻓﺰاﻳﺶ ﺑﺎر ﻣﺜﺒﺖ زﻧﺠﻴﺮه ﮔﻠ
  ﺳﺘﻮن ﺧﺎرجو ﺑﻪ ﻫﻤﻴﻦ دﻟﻴﻞ دﻳﺮﺗﺮ از ﺣﺎﻟﺖ ﻃﺒﻴﻌﻲ از
در ( inocnoC) اﻳﻦ ﻧﺘﺎﻳﺞ ﺑﺎ ﻣﻄﺎﻟﻌﺎﺗﻲ ﻛﻪ ﻛﺎﻧﻜﻨﻲ.ﮔﺮدد ﻣﻲ
 ،(α)2β siH  nsA 47 2"ﻫﺎﺷﺎرون"ﻣﻮرد ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ 
 611 2) اﻧﺪوﻧﺰيOﻮرد ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ــدر ﻣ( llarehtaeW)ودرال
 Gﻦ در ﻣﻮرد ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴ( niaB)  ﺑﺎﻳﻦ،(α2β syL   ulG
 در ﻣﻮرد ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ "ﻫﺎﻧﻴﮓ" و( α2β  nsA    psA 46 2)"واﻳﻤﺎﻧﻠﻮ"
اﻳﻦ  .اﻧﺠﺎم دادﻧﺪ، ﻣﻄﺎﺑﻘﺖ دارد( 2β grA  a    prT  41 2)"اواﻧﺴﺘﻮن"
ﻫﺎ، ﻳﻚ   ﻧﺸﺎن دادﻧﺪ ﻛﻪ در اﻳﻦ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦﺪانـداﻧﺸﻤﻨ
ﺟﺎﻳﮕﺰﻳﻦ ، اﺳﻴﺪآﻣﻴﻨﻪ در زﻧﺠﻴﺮه ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑﺎ اﺳﻴﺪ اﻣﻴﻨﻪ دﻳﮕﺮي
ﺑﺎر ﻣﺜﺒﺖ زﻧﺠﻴﺮه ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺷﺪه ﺰاﻳﺶ و اﻳﻦ ﺟﺎﻳﮕﺰﻳﻨﻲ ﺳﺒﺐ اﻓ
ﺮ از ﺣﺎﻟﺖ ﻃﺒﻴﻌﻲ از ﺳﺘﻮن ﺧﺎرج اﺳﺖ و ﺑﻪ اﻳﻦ ﺗﺮﺗﻴﺐ دﻳﺮﺗ
   (4-7).ﮔﺮدد ﻣﻲ
 ،ﺪه اﺳﺖﻳ در اﻳﺮان اﻧﺠﺎم ﮔﺮدﻣﻄﺎﻟﻌﻪﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ اﻳﻨﻜﻪ اﻳﻦ     
ﺮه آﻟﻔﺎ آﻧﻬﺎ دﭼﺎر اﺧﺘﻼل ﺷﺪه ﻫﺎﻳﻲ ﻛﻪ زﻧﺠﻴ از ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ
اﺷﺎره ﻧﻤﻮد ( α2β siH    psA  57 2)  اﻳﺮانQ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦﺗﻮان ﺑﻪ  ﻣﻲ
ﺮه ﺑﺘﺎ در آﻧﻬﺎ دﭼﺎر اﺧﺘﻼل ﻪ زﻧﺠﻴــﻫﺎﻳﻲ ﻛ  ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦو
 (kruB) ﺑﻮركﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ از ﻧﻮع ، اﺣﺘﻤﺎﻻً(ﺧﺮ ﻣﻮرد آ3)ﺷﺪه
 (ssenocaeD)ﺎﻧﺲـ دﻳﻜﻦــﻮﺑﻴــﻮﮔﻠــﻫﻤ  و(αgrA ylG 701 2β2)
   (4).اﻧﺪ ﺑﻮده (αgrA  ylG 701 2β2)
 ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮهژن ﻗﺒﻞ از اﻳﻨﻜﻪ اﻗﺪام ﺑﻪ آﻧﺎﻟﻴﺰ ﻣﺴﺘﻘﻴﻢ     
 ﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﺑﻪ روش ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮهﻧﻤﺎﺋﻴﻢ، ﺑﺮرﺳﻲ 
ﺗﻮان ﺣﺪس زد  ﻫﺎﻳﻲ اﺳﺖ ﻛﻪ ﻣﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻳﻮﻧﻲ ﻳﻜﻲ از راه
 ﺴﺄﻟﻪ، اﻳﻦ ﻣﺟﻬﺶ در ﺳﻄﺢ ﭼﻪ ﻣﻮﻟﻜﻮﻟﻲ اﺗﻔﺎق اﻓﺘﺎده اﺳﺖ
  (4).ﮔﺮدد ﺟﻮﻳﻲ در وﻗﺖ و ﻫﺰﻳﻨﻪ ﻣﻲ ﺑﺎﻋﺚ ﺻﺮﻓﻪ
ﻫﺎي  ﻫﻤﭽﻨﻴﻦ ﻣﺸﺨﺺ ﮔﺮدﻳﺪه ﻛﻪ ﻣﻮاردي از وارﻳﺎن    
ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻦ ﻛﻪ اﺧﺘﻼل در زﻧﺠﻴﺮه ﺑﺘﺎ دارﻧﺪ، در ﺻﻮرت 
ﻫﻤﺮاﻫﻲ ﺑﺎ ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﻣﻴﻨﻮر، اﻳﺠﺎد ﻋﻼﻳﻢ ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﺷﺪﻳﺪ 
ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ اﻳﻦ ﻣﻮﺿﻮع، ﻫﺪف دﻳﮕﺮ از اﻧﺠﺎم . ﺧﻮاﻫﻨﺪ ﻧﻤﻮد
اﻳﻦ ﭘﺮوژه، ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﺑﺮاي ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻳﻚ ﺑﻴﻤﺎري ارﺛﻲ اﺳﺖ، 
ﺳﺖ در ﺻﻮرت ﻛﻪ  اﻓﺮاد ﻳﺎ واﻟﺪﻳﻦ ﺑﻪ آن ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻮده و ﻣﻤﻜﻦ ا
ﻋﻼﺋﻢ  در ﻓﺮزﻧﺪان ،ازدواج اﻳﻦ اﻓﺮاد و ﻫﻤﺮاﻫﻲ اﻳﻦ اﺧﺘﻼﻻت
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 در ﻧﺘﻴﺠﻪ ﻻزم اﺳﺖ در ﻫﻨﮕﺎم ؛ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﺷﺪﻳﺪﺗﺮ ﺑﺮوز ﻧﻤﺎﻳﺪ
ﺑﺎرداري، ﺗﺸﺨﻴﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ ﺻﻮرت ﮔﻴﺮد و در ﺻﻮرت 
   (4).ﻟﺰوم ﺑﻪ ﺣﺎﻣﻠﮕﻲ ﺧﺎﺗﻤﻪ داده ﺷﻮد
ﻳﻦ روش وﻗﺖ ﮔﻴﺮ اﺳﺖ و دو روز ﻛﺎﻣﻞ ﺑﺮاي اﻧﺠﺎم آزﻣﺎﻳﺶ ا
 . ﭘﺮ ﺷﻮد ﺳﺘﻮن ﺑﺮاي ﻫﺮ آزﻣﺎﻳﺶ ﺑﺎﻳﺪ ﻣﺠﺪداً.ﻣﺎن ﻻزم داردز
ﻫﺎ، ﻧﻈﺮ ﺑﻪ اﻳﻨﻜﻪ اﻳﻦ روش از دﻗﺖ و  رﻏﻢ اﻳﻦ ﻣﺤﺪودﻳﺖ ﻋﻠﻲ
ﻮان روش ﻣﺮﺟﻊ ﺻﺤﺖ و وﻳﮋﮔﻲ ﺧﻮﺑﻲ ﺑﺮﺧﻮردار اﺳﺖ، ﺑﻌﻨ
  (9).ﺑﺎﺷﺪ ﻫﺎ ﻣﻮرد ﻗﺒﻮل ﻣﻲ ﺟﻬﺖ ﺟﺪاﺳﺎزي زﻧﺠﻴﺮه
  
  ﮔﻴﺮي ﻧﺘﻴﺠﻪ
 ﺟﺪاﺳﺎزي ﺑﺎ روش؛ ﺞ ﭘﮋوﻫﺶ اﻧﺠﺎم ﺷﺪهﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻧﺘﺎﻳ    
 ،ﻛﻤﻚ ﻛﺮوﻣﺎﺗﻮﮔﺮاﻓﻲ ﺗﻌﻮﻳﺾ ﻛﺎﺗﻴﻮﻧﻲﻪ ﺑ ﻦ ﮔﻠﻮﺑﻴﻫﺎي زﻧﺠﻴﺮه
 ANDﻧﻮع زﻧﺠﻴﺮه ﺟﻬﺶ ﻳﺎﻓﺘﻪ ﺟﻬﺖ ﺗﻌﻴﻴﻦ ردﻳﻒ ﺑﺎزﻫﺎي 
 ﺟﻮﺋﻲ در وﻗﺖ و  ﻣﻮﺟﺐ ﺻﺮﻓﻪﺄﻟﻪﻦ ﻣﺴاﻳ ﮔﺮدد و ﻣﺸﺨﺺ ﻣﻲ
   .ﮔﺮدد ﻫﺰﻳﻨﻪ ﻣﻲ
ي ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ زﻧﺠﻴﺮه آﻟﻔﺎ ﻫﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺷﻴﻮع ﺑ
 ﻫﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲو ﺑﺘﺎ، ﺑﻌﻀﻲ اوﻗﺎت ﺣﻀﻮر ﺗﻮأم اﻳﻦ 
ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ ﺑﺘﺎ ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ، ( ﺑﺨﺼﻮص ﻣﺮﺑﻮط ﺑﻪ زﻧﺠﻴﺮه ﺑﺘﺎ)
ﺑﻨﺎﺑﺮاﻳﻦ ﺑﺮاي .  ﻣﻮﺟﺐ ﺑﺮوز ﻋﻼﺋﻢ ﺷﺪﻳﺪ ﺑﺎﻟﻴﻨﻲ ﮔﺮددﺗﻮاﻧﺪ ﻣﻲ
ﺗﺮ ﻃﺮح ﻛﺸﻮري ﻏﺮﺑﺎﻟﮕﺮي ﻧﺎﻗﻠﻴﻦ ﺳﺎﻟﻢ ژن ﺑﺘﺎ  ﻣﻮﻓﻘﻴﺖ ﺑﻴﺶ
 ﺑﺎﻳﺴﺘﻲ ﺑﺮرﺳﻲ ،اجﺗﺎﻻﺳﻤﻲ در داوﻃﻠﺒﻴﻦ ازدو
 ﺗﺎ اﺑﺘﺪا ، ﺑﺎ اﻳﻦ ﻣﺘﺪ ﻧﻴﺰ ﻣﺪ ﻧﻈﺮ ﻗﺮار ﮔﻴﺮدﻫﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ
ﻣﺸﺨﺺ ﮔﺮدد ﺟﻬﺶ ﺑﺮ روي ﻛﺪام زﻧﺠﻴﺮه اﺳﺖ ﺳﭙﺲ ﺑﺮ 
 آﮔﺎﻫﻲ ﻻزم ﺑﻪ داوﻃﻠﺒﻴﻦ ازدواج از ﻧﻈﺮ ﺷﺪت ﺑﺮوز ،اﺳﺎس آن
ﻋﻼﺋﻢ در ﻣﻮارد ﺣﻀﻮر ﺗﻮأم ﺑﺘﺎﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺑﺎ اﻳﻦ ﻧﻮع 
اراﺋﻪ ﻣﺸﺎوره ﻫﺎي ) ﺷﻮد در ﻓﺮزﻧﺪان دادهﻫﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲ
  (.ﻫﺎ ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﻴﻨﻮﭘﺎﺗﻲﺗﺨﺼﺼﻲ ﺑﻪ زوﺟﻴﻦ داراي اﻳﻦ 
  
  ﺗﻘﺪﻳﺮ و ﺗﺸﻜﺮ
اﻳﻦ ﺗﺤﻘﻴﻖ ﺑﺎ اﺳﺘﻔﺎده از ﺣﻤﺎﻳﺖ ﻣﺎﻟﻲ ﻣﻌﺎوﻧﺖ ﻣﺤﺘﺮم     
 درﻣﺎﻧﻲ  ـﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ وﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲﭘﮋوﻫﺸﻲ دا
ﻣﺮﻛﺰ ﺗﺤﻘﻴﻘﺎت  اﻳﺮان و اﻣﻜﺎﻧﺎت ﻣﻮﺟﻮد در داﻧﺸﻜﺪه ﭘﺰﺷﻜﻲ و
ﻲ و آزﻣﺎﻳﺸﮕﺎه ﺗﺎﻻﺳﻤﻲ ﺳﺎزﻣﺎن ﻋﻠﻮم ﺳﻠﻮﻟﻲ و ﻣﻮﻟﻜﻮﻟ
 (123: ﺷﻤﺎره ﺛﺒﺖ) در ﻗﺎﻟﺐ ﻃﺮح ﺗﺤﻘﻴﻘﺎﺗﻲاﻧﺘﻘﺎل ﺧﻮن ﺗﻬﺮان
اﻧﺠﺎم ﮔﺮدﻳﺪه اﺳﺖ، ﻛﻪ ﺑﺪﻳﻦ وﺳﻴﻠﻪ ﻧﻮﻳﺴﻨﺪﮔﺎن اﻳﻦ ﻣﻘﺎﻟﻪ 
ﻦ ﻣﺮاﻛﺰ اﺑﺮاز  اﻳﺆوﻟﻴﻦﺗﺸﻜﺮ ﺧﻮد را از ﻣﺴ ﻣﺮاﺗﺐ ﺗﻘﺪﻳﺮ و
  .دارﻧﺪ ﻣﻲ
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Abstract 
    Background & Aim: There are several point mutations in hemoglobin(Hb) genes which can cause hemoglobinopathy. 
Since the mutant Hbs do not have any obvious electrical charge, globin chain separation is helpful for the diagnosis of 
unknown Hbs. Therefore, the present study was carried out to detect alpha or beta chain variants by cation exchange 
chromatography.   
    Material and Method: In this descriptive study, 20 samples having abnormal Hb were selected. Complete blood cell 
count(CBC), HbA2 and HbF percentages were determined by routine methods, and cellulose acetate and citrate agar 
electrophoresis were performed on all the samples. For HbS confirmation, solubility test was performed and globin chains 
were separated by carboxymethyl cellulose(CMC) chromatography in the presence of 8 M urea. SPSS version 14 was used 
for statistical analysis. 
    Results: According to the obtained results, all of the samples had an abnormal  band on cellulose acetate and citrate 
agar electrophoresis. CMC chromatography revealed that three patients had abnormal beta chains, 15 had abnormal alpha 
chains, and 2 remaining samples had abnormal alpha and beta chains.  
    Conclusion: Mutant alpha and beta chains can be detected by CMC chromatography and globin chain separation is a 
helpful guideline for the selection of an appropriate gene for DNA sequencing. Moreover, this method is useful to screen the 
cases for hemoglobinopathies and beta thalassemia coexistance, which can sometimes lead to severe clinical 
manifestations.  
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